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РЕЗЮМЕ
Мукополизахаридозите (МПЗ) са група на-
следствени лизозомни болести на натрупване-
то, резултат от мутации, които водят до про-
дукцията на инсуфициентни ензими, участва-
щи в разграждането на глюкозаминогликаните. 
В резултат на ензимния дефицит неразградени-
те адекватно мукополизахариди се натрупват 
в клетките. Увреждат се всички жизнено важни 
органи- сърце, черен, дроб слезка, слуха, зрението, 
зъбите, кожата, появяват се ставни изменения 
и в много случаи се засяга централната нервна 
система. Това е една от много редките болести.
Описанието на тези заболявания започва в 
началото на 20 век . В зависимост от специфич-
ния ензимен дефект мукополизахаридозите се 
делят на седем типа.
С изключение на МПЗ II- Хънтър синдром, за-
боляването е свързано с дефект в Х-хромозома и 
се унаследява автозомно-рецесивно.
Общата честота на заболяването МПЗ е 1 
на 29 000 живородени деца. Честотата на от-
делните типове е различна и варира над 1 на 100 
000. 
Лечението може да бъде палиативно, ензи-
мозаместваща терапия и трансплантация на 
стволови клетки.
В Европейската лекарствена комисия има ре-
гистрирана ензимозаместваща терапия само за 
I, II и VI тип на МРЗ. Медикаментът за III тип 
е на последен експериментален етап. Също така 
се работи и върху препарат за II тип, който да 
преминава хемато-енцефалната бариера.
Ключови думи: мукополизахаридоза, лизозомна 
болест
ABSTRACT
Mucopolysaccharidosis (MPS) refers to a group of 
inherited lysosomal storage disorders resulting from 
mutations that lead to production of inadequate en-
zymes involved in the decomposition of glycosamino-
glycans. As a result of the enzyme deficiency, inade-
quately decomposed mucopolysaccharides accumu-
late in the cells. All internal organs may be damaged: 
heart, liver, spleen, hearing, eyesight, teeth, skin, joint 
problems appear and in many cases the process af-
fects the central nervous system. This is one of the very 
rare diseases. A description of these diseases was first 
made in the early 20th century. Depending on the spe-
cific enzyme defect, MPS are divided into seven types. 
With the exception of MPD II- Hunter syndrome, 
the disease is associated with a defect in the X-chro-
mosome. The overall incidence of the disease is 1 in 
29,000 live births. The frequency of the different types 
varies over 1 to 100 000. The treatment can be pallia-
tive, enzyme replacement therapy and stem cell trans-
plantation. In the European Medicines Commission 
there is a registration for enzyme replacement therapy 
only for I, II and VI type of MPS. The drug for Type III 
is at the final experimental stage. Research is also be-
ing conducted on a medication for type II, which pass-
es the blood-brain barrier.





Мукополизахаридозите (МПЗ) са група на-
следствени лизозомни болести на натрупването, 
резултат от мутации, които водят до продукци-
ята на инсуфициентни ензими, участващи в раз-
граждането на глюкозаминогликаните (муко-
полизахариди). В резултат на ензимния дефи-
цит неразградените адекватно мукополизахари-
ди се натрупват в клетките. Увреждат се всички 
жизнено важни органи- сърце, черен, дроб слез-
ка, слуха, зрението, зъбите, кожата, появяват 
се ставни изменения и в много случаи се засяга 
централната нервна система. 
Описанието на тези заболявания започва в 
началото на 20 век. В зависимост от специфич-
ния ензимен дефект мукополизахаридозите се 
делят на няколко групи.
КЛАСИФИКАЦИЯ
Обща клинична картина за всички типове 
МПЗ
Децата се раждат без лицев дисморфизъм, за 
разлика от малформативните синдроми. Харак-
терните дисморфични стигми могат да бъдат ди-
агностицирани още през кърмаческата възраст, 
но обикновено пълната им проява се наблюда-
ва в ранна детска възраст, когато неразграденият 
субстрат се натрупа в тъканите.
Най-засегнатите органи и системи са:
1. Лицев дисморфизъм- груби черти на лицето, 
дебели устни, депресия в основатана носа.
2. Органомегалия- увеличение на черния дроб и 
слезката.
3. Костна система- характеризира се костни 
изменения.
4. Кардио-васкуларни аномалии- натрупване 
на неразградени ГАГ/гликозаминогликани/, 
най-често в сърдечните платна.
5. Обструктивни респираторни проблеми.
6. Изменения в ретината.
7. Глухота.
8. Ходене на пръсти.
9. Изоставане в нервно-психическото развитие.
Характерно е, че МПЗ имат сходна и хетеро-
генна клинична картина, което затруднява ран-
ното поставяне на диагнозата.
При всички, с изключение на МПЗ II- Хън-
тър синдром, заболяването е свързано с дефект 
в Х-хромозомата.
Общата честота на заболяването МПЗ е 1 на 
29 000 живородени деца. Честотата на отделните 
типове е различна и варира над 1 на 100 000. 
КЛИНИЧНА КАРТИНА НА ОТДЕЛНИТЕ 
МПЗ
МПЗ I тип (Хърлер синдром)
Началото на заболяването е в ранна детска 
възраст- между 6 и 12 месеца. Най-ранни симп-
томи са наличие на пъпна и ингвинална хир-
ния. Кожата е плътна с наличие на хипертрихо-
за. По-късно се наблюдават груби черти на лице-
то,голям език, хепато и спленомегалия, скелет-
ни аномалии, дисплазия на тазобедрените стави, 
ставни контрактури и нисък ръст.
Сериозно засягане на дихателната систе-
ма- секреция от носа,повтарящи се инфекции с 
обструкции на горните дихателни пътища, как-
то и чести отити до загуба на слуха.
Промени в сърдечно-съдовата система включ-
ват, шумова находка в края на втората година, 
поради засягане на клапите, инсуфициенция на 
коронарните артерии.
Очните промени включват- прогресивно по-
тъмняване на корнеята, глаукома, атрофия на 
зрителните нерви.
Изоставането в нервно-психическото разви-
тие е тежко.
Летален изход настъпва до края на първото 
десетилетие.
Синдром на Хърлер-Шей - това е интермеди-
ерна форма на заболяването и се характеризира с 
ТИП / ГЕНЕН ЛОКУС ИМЕ ЕНЗИМ
MПЗ I Хърлер синдром α-L-iduronidase
MПЗ II Хънтър синдром Iduronate-2-sulfatase




C) Acetyl CoA: α-glucosaminide acetyltransferase
D) N-acetylglucosamine 6-sulfatase
MПЗ IV Моркио A, B синдром A) N-acetylgalactosamine 6-sulfatase
B) ß-galactosidase
MПЗ VI Mарото-Лами синдром N-acetylgalactosamine 4-sulfatase (arylsulfatase B)
MПЗ VII Слай синдром ß-glucuronidase
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по-лека клинична картина и бавно прогресира-
не. Началото е между 3 и 8 годишна възраст, като 
клиничните симптоми се развиват през първото 
десетилетие на живота. Психическото развитие 
е нормално, продължителност на живота до тре-
тото десетилетие.
Синдром на Шей - началото на симптомати-
ката започва след 5 годишна възраст. Характер-
но е засягането на аортната клапа, потъмнава-
не на корнеята, ставни контрактури с деформа-
ция на ръцете, може да има хепато- и спленоме-
галия. Интелектът, ръстът и продължителността 
на живота са нормални.
MПЗ II тип (Синдром на Хънтър) 
Началото на заболяването се наблюдава меж-
ду 1-3 годишна възраст. Помътняване на рого-
вицата не се наблюдава, въпреки че пациентите 
имат промяна в пигментацията на очните дъна, 
намаляване на зрителната острота с натрупване-
то на мукополизахариди.
Прогресивната глухота е основен проблем. 
Това се случва и на хората с Хърлер синдрома, но 
тежкото умствено изоставане и ранната смърт я 
правят сравнително незабележима. 
Хепатоспленомегалия, затруднена артикула-
ция, груби лицеви характеристики, както и про-
блеми със сърдечно-съдовата система възникват 
както и при Хърлер синдром.
Възникват кожни прояви, включващи одебе-
ляване на кожата, особено по пръстите на ръце-
те. Наблюдават се натрупвания на мукополиза-
хариди и на различни места по тялото на паци-
енти с МПЗ II (по гърба, краката, лицето във вид 
на леща под кожата). 
Синдромът на Hunter се различава от оста-
налите мукополизахаридози по това, че е заболя-
ване, свързано с дефект в Х- хромозомата. Позна-
ти са две форми на синдрома - тежка (тип А) и 
лека (тип В).
Тип А има клинични симптоми, подобни на 
синдром на Hurler с изключение на замъгля-
ването на роговицата. Освен това прогресия-
та на симптомите не е толкова бърза както при 
синдром на Hurler. Нервно-психическото разви-
тие е забавено. Децата често са глухи и оцеляват 
до  второ - трето десетилетие от живота.
Тип В мукополизахаридоза тип II наподобя-
ват на тези при синдром на Hurler - Scheie или 
при синдром на Scheie. Те са с нормално интелек-
туално развитие, но развиват обструкция на ди-
хателните пътища, поради натрупване на муко-
полизахариди в трахеята и бронхите. Повечето 
пациенти развиват сърдечно клапно заболяване, 
но преживяват до седмо десетилетие от живота.
МПЗ тип III (Санфилипо синдром)
Основните симптоми са регресия на пси-
хомоторното развитие и неврологични симп-
томи (напр. хиперактивност, аутистични ха-
рактеристики, поведенчески нарушения), кои-
то настъпват при деца на възраст от 2-6 години. 
Смущенията в съня при Санфилипо синдро-
ма се дължат на непълноценния сън /буден мо-
дел, който в своето начало може да изглежда като 
нарушение в започването или поддържането на 
съня/. Това би могло да обясни защо някои па-
циенти не отговарят на типичния хипотоник. 
Дизморфичните характеристики са сравнител-
но редки. Други признаци са удебелени лицеви 
белези, остра коса, къс врат. Децата стават нев-
нимателени - концентрацията на вниманието им 
се влошава бързо, постепенно губят способнос-
тта да говорят. Имат лека хепатоспленомегалия. 
Ходът на заболяването е прогресивен, повечето 
пациенти умират преди 20 годишната си възраст. 
Остеопорозата и изменението на скелета са 
възможни белези на заболяването. Те вероятно 
са резултат от хранителна недостатъчност и не-
възможността да се движат, а не от самия гене-
тичен дефект.
МПЗ тип IV (Моркио синдром)
Характеризира с нарушения на костната сис-
тема (напр. гърбица, сколиоза, луксация на таза), 
порок на сърцето, както и аномалии на зъбите. 
Характерно е потъмняване на роговицата и мо-
дификации на трабикулярната мрежа която по-
някога води до глаукома. При Моркио синдром, 
дефицит на слуха, стоматологични нарушения, 
сърдечен шум, хепатомегалия, и ставни измене-
ния отсъстват. 
МПЗ тип VI (Марото-Лами синдром)
Първите клинични симптоми обикнове-
но се появяват през първите 2 години от живо-
та и не се наблюдава психомоторно изоставане. 
Този синдром напомня Хърлер синдром с ха-
рактерни лицеви промени. Наблюдават се из-
менения на гръдният кош. Лумбална гърби-
ца, ограничена подвижностга на ставите и но-
ктите на ръцете също са типични. Хепатос-
пленомегалия присъства по-рядко, само е на-
лице увеличение на далака. Интелектуално-
то развитие обикновено е нормално, но зри-
телните и слуховите увреждания са налице. 
Компресия на гръбначния мозък с последващи 
неврологични усложнения могат да се появяват 
поради хипоплазия на шийните прешлени. 
Голяма глава, къса шия, непрозрачност на рого-
вицата, отворена уста поради увеличения език, раз-
ширяване на черепа, са характерните особености. 
Мукополизахаридоза
134




Анализ на ензимните нива в тъканни проби 
и генно секвениране. Възможна е и пренатална 
диагностика.
Образна диагностика
• Рентгенография на череп
• Рентгенография на китка









• Изследване на походка





Лечението може да бъде палиативно, ензимо-
заместваща терапия и трансплантация на ство-
лови клетки.
Палиативно лечение 
Поради естеството на заболяването и липса-
та на наистина ефективно лечение, е важно да се 
подчертае необходимостта от по-обширно пали-
ативно лечение срещу разнообразни симптоми. 
Целта е да се намали влошаването на много те-
лесни функции. 
Ензимозаместващата терапия се изразява в 
ежеседмични инфузионни вливания на липсва-
щия ензим, като вливанията са с продължител-
ност от 3 до 4 часа.
За съжаление ензимозаместваща терапия съ-
ществува само за I, II и VI тип на МПЗ.
Трансплантация на стволови клетки 
Въпреки че това лечение е алтернатива и е в 
състояние да подобри или да спре прогресията 
на някои  физически симптоми, не предотвратя-
ва евентуалната когнитивна регресия.
 Този метод крие рискове от животозастраша-
ващи усложнения като реакция на присадката 
срещу приемателя. Затова не се използва много 
често като вариант за терапия.
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